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	背景
	この遺伝子は、エンドソームおよびリソソームの境界膜に存在する大きなタンパク質をコードし、コレステロールをN末端ドメインに結合させることで細胞内コレステロール輸送を媒介します。細胞質C末端、13の膜貫通ドメイン、そしてエンドソーム内腔に3つの大きなループ（最後のループはN末端に位置する）を有すると予測されています。このタンパク質は、低密度リポタンパク質を後期エンドソーム／リソソーム区画へ輸送し、そこで加水分解されて遊離コレステロールとして放出されます。この遺伝子の欠陥は、後期エンドソーム／リソソーム区画におけるコレステロールとスフィンゴ糖脂質の過剰蓄積を特徴とする、まれな常染色体劣性神経変性疾患であるニーマン・ピックC型病を引き起こします。[RefSeq提供、2009年8月]
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	ニーマン・ピック C1 ウサギモノクローナル抗体を使用してニーマン・ピック C1 を標識した Neuro-2a 細胞の免疫蛍光分析。

